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We report a case of bilateral renal calculi in a 1-year-old female with adenine phosphoribosyl transferase
(APRT) partial deficiency. She initially visited another institution with high fever as the major complaint.
Computed tomography revealed a bilateral renal stone and left hydro nephrosis. In the urine, there were 2,
8-dihydroxyadenine (DHA) crystals. An analysis of the APRT gene revealed the APRT dificiency and the
genotype to be APRT*J/APRT*Q0. We perfomed extracorporeal shock wave lithotripsy (ESWL) under
general anesthesia, and as dissolution therapy we administered Meylon through the nephrostomy and citric
acid orally. The stone disappeared from her kidney. The analysis of the stone fragments revealed 2,8-
dihydroxyadenine (DHA) urolithiasis.
(Hinyokika Kiyo 57 : 551-554, 2011)








ferase (APRT) 部分欠損症に合併した 1歳女児両側腎
結石症を経験したので報告する．
症 例
患者 : 1歳 4カ月，女児
既往歴 : 特記事項なし
家族歴 : 結石の既往なし
現病歴 : 41°C の発熱にて近医小児科入院，採血で
WBC 33,700，CRP 22.47 と炎症反応高値，また膿尿
も認めたため有熱性尿路感染症の診断で cefotaxime＋




Fig. 1. Computed tomography shows bilateral renal
calculi and left hydronephrosis.
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Fig. 2. 2,8-dihydroxyadenine (DHA) crystal (Stern-
heimer).
sulbactam/ampicillin の投与が開始された．CT にて両





状の 2,8-dihydroxyadenine (DHA) 結晶 (Fig. 2) を認
めたことから，APRT 欠損症による 2,8-DHA 結石を
疑い，東京女子医科大学附属膠原病リウマチ痛風セン
ターに APRT 遺伝子検査を依頼した．APRT 遺伝子
型は APRT*J/APRT*Q0 であり，APRT 部分欠損症
（タイプⅡ）と診断した．入院36日目に結石治療目的
に当科入院となった．
入院時検査所見 : 採血）WBC 12,100，CRP 4.99，
BUN 13，Cre 0.45，Na 140，K 4.6，Cl 103，Ca 10.4
尿検査）UPH 6.5，U蛋白（−），U糖（−），RBC
1∼4/HPF，WBC 20∼29/HPF
画像所見）CT 検査にて右腎結石 (R2，10×8 mm，
3 個），左腎結石 (R2 および R3，25× 12 mm， 2
個），左水腎症を認めた．
治療経過 : 当科入院 6日目に全身麻酔下に小児用 6




砕機器はWolf 社 New Piezolith 2500 で，破砕強度は本





0.168 g（メイロン 2 ml) を注入することと，クエン
酸 0.5 g/日の内服で実施した．入院23日目，全身麻酔
下に左腎結石に対して 2回目の ESWL を施行した．
強度は low intensity mode でレベル 7を上限とし，衝
撃波数は4,000とした．入院27日目，全身麻酔下に腎
泌57,10,04-3
Fig. 3. 2,8-dihydroxyadenine (DHA) stones.




院51日目，全身麻酔下に ESWL（左 3 回目，右 1 回








8-DHA 生合成阻害のためアロプリノール 3 mg/kg/日
内服，食事療法（アデニン制限食）を行っている．治



































xanthine oxidase により 2,8-DHA に変換されるため，
結果的に 2,8-DHA が多量に産生される．2,8-DHA は
生体内では溶解度が低く，尿中で析出しやすい．
APRT を code する正常遺伝子は APRT*1であるが，
異常遺伝子として APRT*Q0，APRT*J がある．Table
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